Gen
Haritamiz

YeryUzundeki Genleriyse, bedenimizdeki herhangi bir isin
: . yapiimasi, belli ézelliklerin orfaya ¢cikmasi ya

mllyonlorcc INSanIn da bedenimizin iglevierinin sGrddrdlmesi igin

hepsinin bjrbirleriy|e ortak gerekli proteinlerin nasil yapilacagini

s - tanimlayan sifreler olarak dustnebiliriz.
pek cok yon vardrr. oy g

Ama aslinda insanlarin DNA, bu sifrelerin yan yana
. _— \ siralanmasiyla
hicbiri, bir baskasina e

tam olarak benzemez...
Bizi 6teki insanlarla
benzer kilan,

~ fakat bir yandan da i ok
bbenzersiz yapan sey, bulunan DNA
iplikgiklerinin

genlerimizin duzenidir. yapisinda "baz" ad

verilen kimyasal
maddeler yer alir. Dort
cesit baz vardir:
Adenin, timin, sitozin
ve guanin.

insan bedenindeki tim hicrelerin
cekirdeginde (alyuvarlar disinda) 46
kromozom bulunur. Gézle gorilemeyecek
kadar kictk olan kromozomlar, DNA adi
verilen ipliksi bir maddeden ve DNA'nin
sarindigi proteinlerden olusur. DNA, ayni bir
ip merdiven gibidir.
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Bilim adamlar bu bazlan kisaca A, T, Sve G
harfleriyle gosterirler. iste bu harflerin temsil
ettigi bazlann dizilisi vicudumuzdaki
proteinlerin yapisini belirler. Proteinler,
yasamin yapitaslar olduklarindan, hlcrelerin
yapisinda yer alirlar. Hlcrelerse bir araya
geldiklerinde bizim gibi karmasik yapili
canlilar olugtururlar.

Benzerliklerimizin ve
Farkhhklanmizin Anahtari
Genlerimiz

Canlilardaki kalitsal malzemelerin tumune
birden "genom" adini veriyoruz. Saclarnmizin
rengi, goézlerimizin rengi, boyumuzun
uzunlugu gibi 6zelliklerimizi belirleyen tum
bilgiler genomda vardir. Kisacasi genom, bizi
biz yapan &zelliklerin tmudur.

'Insan Genom Projesi'nden soz edildigini
duymussunuzdur. 26 Haziran 2000 tarihinde
bilim adamlar tum dunyaya bu projenin
birkac yil icinde tamamlanacagini
duyurdular. Insan Genom Projesi’nin temel
amacil, insan DNA'sinda bulunan genlerin
neler oldugunu ve islevlerini bulmaktir. Bu,
gercekte ¢ok zor bir istir; gunkU insan
genomunda her biri farkli islevlere sahip 40
binle 140 bin arasinda gen oldugu saniliyor.
Genlerimizin kesin sayislysa
simdiilik bilinmiyor. sin
zorlugu, bu genlerin, U¢
milyardan fazla baz
ciftinin farkli
dizilimlerinden
olusmasi.

Bazlarnn dizilis
siralart Snemlidir.
YeryUzUnde her biri
birbirinden farkl
milyonlarca tur
olmasinin temelinde, baz
dizilislerinin cesitliligi yatar.
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Her canli tUrdnUn baz diziligi birbirinden
farklidir. Bir insanin bir favsandan

farkl olmasinin nedeni iste budur. Kalitsal
dzelliklerimizi DNA molekulindeki

adenin, guanin, sitozin ve fimin
molekuillerinin dizilisleri belirler. Bu dizilig, bir
sirkesinedi mi, yoksa fare mi olacagimizi,
piring mi, yoksa insan mi olacagimiz
belirler. Aslinda, bUtun canli tdrlerinin genleri
oz cok birbirine benzer. Turden tlre
degisen tek sey, genlerin farkl canli
turlerinde, farkl dizilislerde bir araya
gelmesidir. Sézgelimi, tekhUcreli bir mantar
tard olan ekmek mayasi genlerinin % 90NN
insan genlerinin kimileriyle ayni oldugunu
biliyor muydunuz? Kalitsal ézelliklerimizin ¢ok
benzer oldugu baska bir canli grubu da
sempanzelerdir. Elde edilen bilgilere gore,
sempanzelerle insanlarin kalitsal yapilarinin
% 98,5’ birbiriyle aynidir. Geriye kalan

% 1,5'luk farkin, insanlarn sempanzelerde
olmayan konusma becerisi gibi

dzelliklerini belirledigi dUstnultyor. Bilim
adamlar bu farkliigin evrimsel nedenlerini
arastirmaya ¢aligryorlar.

Dis gérunUslerimizdeki onca farkliiga
ragmen, biz insanlarn kalitsal yapisi baytk
6lcude birbirine benzer. insanlarnn DNA
yapilarnin % 99.,9°u ortaktir. insan Genom
Projesi, bu ortak genlerin yapilarini ve
islevierini bulmak Gzere baslatilan bir
arastirmadir. Dunyanin dért bir tarafindan
yUzlerce bilim
adaminin birlikte
calistigr proje, bir
bakima
insanoglunun
kendi kendini
kesfinin
dykusudur.




Genom Projesi’nde calisan bilim adamilar,
kromozomlarmizin yapisindaki baz ciftlerinin
neler oldugunu ve bunlarn DNA iplik¢ikleri
Uzerindeki dizilis siralarini beliremeye
calistyorlar. Bilim adamlar, bu sifrelerin
okunmasi bittiginde, ortaya cikacak
verilerin, her biri 500 sayfali, 200 telefon
defterini dolduracak kadar cok oldugunu
belirtiyorlar!

Baz Diziligleri Nasil Bulunur?

DNA sifrelerini cézmek icin bilim adamlar
bircok yébntemden yararlanirlar. Son
calismalarda kullanilan yéntemlerin birinde,
DNA"daki bazlarin dizilisi, bu is icin
gelistiriimis &zel makineler yardimiyla
belirlenir. Sonuglar bir veri bankasina
kaydedilir. Yani, insan Genom Projesi’‘nde
calisan bilim adamlarnin kullandig

laboratuvarlar, bizim bildigimiz biyoloji
laboratuvarlarindan biraz farklidir. Ayrica,
insan Genom Projesi'nde elde edilen
bilgilere, isteyen herkes Internet’ten erisebilir.

insan Genom Projesi’nin tamamlanmasina
¢ok az kaldi. Simdilik calismalar hizla strtyor.
Birkag¢ ay 6nce 21. ve 22. kromozomlarin
gen haritalan da tamamlandi. Onumdzdeki
birkag yil icinde 6teki kromozomlarin gen
haritalarn da tamamlanacak. Kisa bir stre
6nce bilim adamilar tim dunyayaq,

insanin gen haritasinin taslaginin
tfamamlandigini agikladilar. (Buna taslak
denmesinin nedeni, hendz tfamamlanmamis
olmasidir.) Taslakta yer alan bilgiler, bazlarin
dizilisini henuz yaklasik olarak gosteriyor.
Yaklasik olarak gostermek, dizilislerde
belirenmemis ya da hatall belirlenmig
boélumler olabilecedi anlamina geliyor. Proje
tamamlandiginda, haritadaki hatalar
duzeltilecek, bosluklar tamamlanacak ve




ortaya essiz bir bilgi deposu ¢ikacak. Ama
butln is burada bitmiyor.

Hucre

Daha Yapacak Cok is Var . ceuiges

Kromozom

insan Genom Projesi‘nde yalnizca
kalitimbilimciler gbrev almiyor. Bu ¢alismanin
sonugclar bircok bilim dalini
ilgilendirdiginden, degisik alanlarda ¢ok
sayida bilim adami bu projede gbrev
yaplyor. insan Genom Projesi’nin
tamamlanmasi yaklastikga, kalifimbilim
alaninda ¢alisan bilim adamlari, bir sonraki
asamanin ne olacagi Uzerinde disunmeye
basladilar. Oyle ya, bu bilgiler, biyoloji ve tip
alanlarinda buyuk ilerlemeler, belki de
blytk dedisiklikler baglatacak. Ozellikle tip
alaninda ne gibi degisikliklerin olacagini
herkes cok merak ediyor. CUnku, genlerimiz
saghgimiz Uzerinde ¢cok dSnemli etkilere sahip.
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Ustteki resimde bir kadina ait 23 kromozom cifti gordiltyor.
(Bu kromozomlar 6zel yéntemlerle boyanmis.) Kromozom
ciftlerini olusturan kromozomlarin birini anneden, birini
babadan alinz. Resmin en altinda sagda gérllen
kromozom cifti cinsiyeti belileyen kromozomlardir, Alttaki
resimdeyse cinsiyet kromozomlarinin yaninda gérllen 22.
kromozomun gen haritasi var.

Genlerimiz, yalnizca nasil gérandigumizu
degil, hangi kalitsal hastaliklara yatkin
oldugumuzu da belirliyor. Bu nedenle, gen
haritamizin belirlenmesinin, kalitsal
hastaliklarin tedavisiyle ilgili &nemili
ilerlemeler saglayacagdi dustnulUyor.
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Her birimiz, genlerimizi anne
babalarimizdan alinz. Bizim anne
babalarnmiz da kendi

anne babalarindan alirlar. Bu genlerden
kimileri mUtasyon denen degisikliklere
ugrar, yani gen normalde oldugu gibi
degildir; farklidir. MUtasyon gegirmis genleri
yalnizca anne babalarnmizdan almayiz.
Yasamimiz boyunca da huicrelerimizdeki
DNA’da yaklasik otuz mUtasyon olusur.

Bu muUtasyonlarnn ¢cogu zararsizdir. Ancak, bir
hlcrenin belli bir proteini Gretmesini
saglayan DNA kisimlarini etkileyen bir
mUtasyon oldugunda, bu sorun yaratir. Canli
kalmak ve islevilerini surdtrmek igin
bedenimizin her gun milyonlarca taze
protein molekUlline gereksinimi vardir. Bu
proteinlerin her biri, uygun zamanda, uygun
yerde ve uygun miktarda Uretiimelidir. iste
DNA’da olusan herhangi bir mutasyon, kimi
zaman hdcrenin islevlerini tam olarak yerine
getirmesini engelleyerek hastalanmamiza
yol acabilir. Bizi bu yolla etkileyen
hastaliklara kalitsal hastaliklar denir.

Bilim adamlari, insan genomu konusunda
ortaya cikarlan bilgileri kullanarak,
dnUmuzdeki 15-20 yil icerisinde, kalitsal
hastaliklara yol acan ya da kimi hastaliklara
yatkinligi belirleyen genleri bulmayi
hedefliyorlar. Bunlann bulunmasi,
hastaliklann, daha etkileri ortaya ¢ikmnadan
belirlenerek dGnlenmesini ve tedavilerinin
yapilmasini saglayacak.

Genlerimizin benzerliklerimizi oldugu kadar,
farkliliklanmizi da belirlediginden séz etmistik.
insan Genom Projesi‘'nden elde eldilecek
bilgiler, bir ilacin kimi insanlara etki ederken,
kimilerine neden etki etmedigi gibi sorularin
yanitini bulmaya da yarayacaok. Gelecekte
belki de doktorlar bir hastaya ilag
yazmadan énce onun kalitimla ilgili bilgilerini
ortaya cikaran testlerden gegcmesini
istfeyecek.




Ote yandan, insan Genom Projesi’nin
ortaya ¢ikaracagi bilgi birikimi, kimi
insanlarn kaygilanmasina yol agiyor. Cunku,
bu bilgilerin, gok dikkatle ve iyi amaglar igin
kullaniimasi gerekiyor. Bilimin her alaninda
oldugu gibi. Bu nedenle insan Genom
Projesi’'nde calisan kimi arastirmacilarin
gorevi, projede elde edilecek bilgilerin en
dogru nasll kullanilabilecegini bulmak.

Baska Canlilarin da Gen
Haritasi Cikariliyor

Insan disindaki canlilann genomlariyla ilgili
bilgiler, insan bedeninin yapisi ve nasil calishig
konusunda daha ¢ok seyi anlamamizi
sagliyor. Degisik canlilann genomlarini
incelemek, hem benzerlikleri hem de
farkliliklan gérebilmemizi sagliyor. insan
Genom Projesi kapsaminda, kimi bakteriler,
mayalar, sirkesinekleri ve laboratuvar fareleri
gibi, arastirmalarda ¢ok kullanilan baska
canlilarin da gen haritalarn ¢ikarlyor. Bu
canlilardan insan Genom Projesi icin nasil
yararlanildigina birlikte gbz atabiliriz.

Genlerin sifrelerini cdzmek icin bilim
adamilar, farkl ydntemler kullanirlar.
Ornegdin, herhangi bir gen konusunda bilgi
edinmek icin, bu geni tasimayan bir
laboratuvar hayvani Uretip, sonra onu
izleyerek bilgi toplayabilirler. Ayni
aragtirmayi, incelenecek geni mUtasyona
ugramig bir canli Uzerinde de yapabilirler. Bir
baska yontem de, belirli bir kalitsal hastaligin
cok sik goruldugu ailelerin bireylerini izlemek
bicimindedir.

Kalitsal ézellikleri baska canlilar Gzerinde
arastirmak, bilim adamlarinin isini kolaylastirir.
Peki, bu nasil olur? Bu arastirmalarda bilim
adamlari, kalitsal dizilisleri insanlarinkine
benzeyen canlilar bulmaya ¢alisirlar. Bu

canlilarn genomlarnyla ilgili bilgi edinmek
insanin genleriyle ilgili bilgi edinmekten daha
kolaydir. Baska canlilarla ¢ok sayida orfak
genimiz olduguna gére, bu canlilarin genleri
konusunda elde edilecek bilgiler, insan
genlerinin anlasiimasi icin de yararl olabilir.
Sézgelimi, mayalarda bulunan bir genin
DNAyl onarmaya yaradigini biliyoruz. Eger
bu gen sirkesineginde de varsa,
sirkesinegindeki genin de DNA onarminda
kulanildigi sonucuna varabiliriz.

insan Genom Projesi hentiz tamamlanmadi.
Ama simdiden, fip ve biyoloji gibi bilim
dallarinda pek cok gelisme mujdeliyor
bizlere. Proje tamamlandiginda ortaya
cikacak veri bankasl, bizi biz yapan
dzelliklerimizi ortaya ¢ikaracak. Ote yandan
bu bilgiler, bizi birbirimizden farkl kilan
dzelliklerimizi bulmak icin de kullanilacak.
Ancak, daha yapacak ¢ok is var. Bilim
adamilari, bundan sonra neler yapacaklarini
planlamaya basladilar. insanoglunun kendii
kendini kesfinin &ykusu strtyor.
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